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INTRODUCCIÓN 

 

El Simposio de Enfermedades Raras “NUEVOS AVANCES EN ENFERMEDADES 

RARAS: DEL DESCONCIERTO A LA ESPERANZA:” tiene dos objetivos principales: 

1) Dar a conocer a la comunidad científica la coordinación de las enfermedades 

raras desde el punto de vista institucional, así como desde el punto de vista clínico 

y de los pacientes; y 2) Dar a conocer a aquellos grupos de investigación que 

están generando nuevos y prometedores avances clínicos en diferentes 

enfermedades raras. Así mismo, y enlazando con la investigación traslacional, se 

pretende destacar, con ejemplos reales, los conceptos de reposicionamiento y de 

designación de medicamentos huérfanos, finalizando con una mesa redonda. 

 

Para alcanzar estos dos objetivos contamos con ponentes investigadores y 

clínicos de reconocido prestigio internacional en sus disciplinas. Cada uno de ellos 

compartirá sus últimos avances en sus enfermedades raras respectivas, 

destacando principalmente aquellas investigaciones con perspectiva traslacional, 

ensayos clínicos realizados, en cartera o en desarrollo. La puesta en común de 

nuevas técnicas y aproximaciones terapéuticas posibilitará un debate y una 

cooperación intergrupos, de la que esperamos obtener un efecto sinérgico tanto en 

el avance del conocimiento como en la colaboración en la actividad científica. 

 

Con la idea de la transferencia de conocimiento como base, este simposio está 

principalmente dirigido a la comunidad científica y clínica, siendo además muy 

apreciada y esperada la presencia de estudiantes, licenciados y jóvenes 

investigadores en Biomedicina y disciplinas afines. No obstante, conocido el 

compromiso de los pacientes de enfermedades raras, este simposio también queda 

abierto a su asistencia. 

 

 

 

 

 

PROGRAMA CIENTÍFICO 

 

9:00h Registro y Entrega de documentación. 

 

9:20h Apertura. 

Mª Jesús Martínez Hernández. Directora CIB-CSIC. 

Pablo Lapunzina badía. Director Científico de CIBERER. 

Santiago de la Riva Compadre. Vicepresidente de FEDER. 

Luisa Mª Botella Cubells. Coordinadora. 

 

 

Sesión I (Moderador: Ángel Cuesta Martínez) 

 

9:45h Overview on Rare Diseases. 

Pablo Lapunzina Badía. 

Director Científico de CIBERER. 

 

10:00h Fundación FEDER: Apoyando la Investigación de las Enfermedades 

Raras. 

Santiago de la Riva Compadre. 

Vicepresidente de la Fundación FEDER. 

 



10:15h El Valor Global de las Asociaciones de Pacientes de Enfermedades 

Raras. 

Karina Villar Gómez de las Heras. 

Vicepresidenta y Médico asesora de la Alianza VHL. 

Asesora de Control Farmacéutico. Área de Farmacia del Servicio de Salud de Castilla La 

Mancha (SESCAM). 

 

10:30h El Universo de las ER desde la AP. 

María Patrocinio Verde González. 

Medicina Familiar y Comunitaria. Centro de Salud El Pilar (Madrid). 

 

10:45h Enfermedades Neuro-Oncológicas Familiares. 

Daniel T. Aguirre Mollehuanca. 

Servicio de Neurocirugía. Unidad de NeuroOncología Familiar. Fundación Jiménez Díaz. 

 

11:00h Impacto de la Secuenciación Masiva de ADN en el Diagnóstico 

Genético de Enfermedades Raras. 

Julián Pérez Pérez. 

SECUGEN SL. 

 

 

11:15h Pausa Café 

 

 

Sesión II  (Moderadora: Eunate Gallardo Vara) 

 

11:45h Atypical Hemolytic Uremic Syndrome; an ultrarare disease with a 

happy end. 

Santiago Rodríguez de Córdoba. 

Dpto. Biomedicina Molecular. CIB-CSIC. 

Unidad CIBERER U738. 

 

12:15h Un Cáncer Raro, la Enfermedad de von-Hippel Lindau. 

Virginia Albiñana Díaz. 

Díaz. Dpto. Biomedicina Molecular. CIB-CSIC. 

Unidad CIBERER 707. 

 

12:35h Telangiectasia Hemorrágica Hereditaria: una Displasia Vascular 

causada por Desajustes en la Señalización de TGF-B. 

Eunate Gallardo Vara. 

Dpto. Biomedicina Molecular. CIB-CSIC. 

Unidad CIBERER 707. 

 

12:55h De la Mutación al Mecanismo Molecular: un Caso Práctico en 

Linfangiomatosis. 

Álvaro Gutiérrez-Uzquiza 

Dpto. Bioquímica y Biología Molecular, Fac. Farmacia, UCM. 

Center for Applied Genomics. The Children´s Hospital of Philadelphia. 

 

13:15h Terapias Emergentes en la Esclerosis Lateral Amiotrófica. 

Alberto García Redondo. 

Director del Laboratorio "Investigación en ELA", Unidad de ELA. Instituto de Investigación 

Sanitaria Hospital 12 de Octubre "i+12".  

Unidad CIBERER 723. 

Profesor. Asociado. Dpto. Bioquímica y Biología Molecular, Fac. Farmacia, UCM. 

 



 

13:45h Pausa Comida 

 

 

Sesión III (Moderadora: Virginia Albiñana Díaz) 

 

15:00h Terapias para las Enfermedades Raras, las Grandes Huérfanas de 

las Farmacéuticas. 

Luisa María Botella. 

Dpto. Biomedicina Molecular. CIB-CSIC. 

Unidad CIBERER 707. 

 

15:30h Avances en HHT. Resultados del Ensayo HHT-HOPE 2016. "Mirando 

en el Baúl de los Recuerdos". 

José Luis Patier de la Peña. 

Médico Adjunto del Servicio de Medicina Interna. 

Profesor Asociado Fac. Medicina, UAH. 

Coordinador de la Consulta de Enfermedades Sistémicas y Minoritarias. 

Miembro del CSUR en Errores Congénitos del Metabolismo. 

Hospital Universitario Ramón y Cajal. 

 

15:50h Resultados de un Ensayo Clínico en Pacientes de VHL con 

Afectación Ocular Tratados con Propranolol Oral. 

Beatriz González Rodríguez. 

Servicio de Oftalmología. Complejo Hospitalario de Toledo. 

Servicio de Salud de Castilla La Mancha (SESCAM). 

 

 

16:10h Pausa Café 

 

 

Sesión IV (Moderadora: Luisa Mª Botella Cubells) 

 

16:30h Epidermolisis Bullosa Distrófica: del Diagnóstico a la Terapia. 

Marcela Del Río-Nechaevsky. 

Dpto. Bioingeniería UC3M. Unidad Mixta CIEMAT-UC3M. IIS de la Fundación Jiménez Díaz. 

Unidad CIBERER 714. 

 

16:45h Reposicionamiento de Fármacos en Epidermolisis Bullosa. 

José María Sánchez-Puelles González-Carvajal. 

Dpto. Biomedicina Molecular. CIB-CSIC. 

 

17:00h MESA REDONDA. (Moderador: Ángel Cuesta Martínez) 

Estado actual del desarrollo de nuevas terapias en enfermedades raras. 

  



 

Día: 

22 Noviembre, 2018, desde las 9:00 H. 

 

Sede: 

Salón de actos del Centro de Investigaciones Biológicas (CIB-CSIC). 

c/ Ramiro de Maeztu, 9. 28040, Madrid. 

 

Coordinador: 

Ángel Cuesta Martínez 

Dpto. Biomedicina molecular, (CIB-CSIC). 

Unidad CIBERER 707. 

Alianza Española de Familias de Von Hippel-Lindau. 

Profesor. Asociado. Dpto. Bioquímica y Biología Molecular, Fac. Farmacia, UCM. 

 

Coordinadores asociados: 

Eunate Gallardo Vara 

Luisa Mª Botella Cubells 

Virginia Albiñana Díaz 

Dpto. Biomedicina molecular, (CIB-CSIC). 

Unidad CIBERER 707. 

Asociación española HHT. 

Alianza Española de Familias de Von Hippel-Lindau. 

 

Colabora: 

CIBERER (Centro de Investigación biomédica en Red de Enfermedades Raras). 

Instituto De Salud Carlos III. 

CIB-CSIC (Centro de Investigaciones Biológicas- Consejo Superior de 

investigaciones Científicas). 

VWR 

 

 

 

 

INSCRIPCIÓN GRATUÍTA (AFORO LIMITADO) 

 

Inscripciones: 

Ángel Cuesta, acme@cib.csic.es 

Eunate Gallardo, eunategv@cib.csic.es 

 

 

https://www.cib.csic.es/
https://www.google.com/maps/place/Calle+Ramiro+de+Maeztu,+9,+28040+Madrid/@40.4478432,-3.7237054,17z/data=!3m1!4b1!4m5!3m4!1s0xd42284a23ac24fd:0x415c9990893065f!8m2!3d40.4478432!4d-3.7215167
mailto:acme@cib.csic.es
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